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22q11欠失症候群は，22q11.2領域の 1.5 Mb-3.0 Mbの微細欠失を伴う先天奇形症候群であ













患児の末梢血白血球から抽出したゲノム DNA を用いて，SNP アレイでコピー数(CNV)解析を
行った (尚，マイクロアレイの実施は以前遺伝学教室に在籍していた大学院生により，デ
ータ解析以降を著者・深井が行った)．アレイの結果は FISH 法にて確認し，両親の検体と







また，10p14 に認めた 1.5Mb の欠失の中には HDR (Hypoparathyroidism, sensorineural 
deafness, renal disease) 症候群を引き起こす GATA3が含まれていた． 
2 ヶ所の欠失領域で FISH 解析を行い，2 か所ともに de novo 変化であることを確認した．
更に，10p14 欠失領域の断端は chr10: 7,398,380 と chr10: 8,934,448 bp であり，GTTGTT 
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